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前言

人工智能正广泛地参与医学诊断及精准医学的具体

执行，依托于深度学习和大数据分析实现疾病诊断的高

识别准确度，制定出最符合个体的治疗方案。现阶段AI

广泛应用于图像诊断、基因组学和临床决策辅助等领域，

不仅可提升诊断治疗效率，还可为我们实现精准医学奠

定技术支撑，使医学诊疗工作向着预防控制型、预警型、

个体化方向转变。

一、人工智能在医疗诊断与精准医疗中的核心重

要性

对于医疗诊断与精准医疗而言，人工智能最大的价

值在于彻底变革传统诊疗模式。传统的诊疗模式建立在

专家的知识以及主观评估之上，具有人文精神，但却往

往容易出现认知偏差及人手不足等问题。而通过大数据

驱动的人工智能能够处理远超人类智能的信息，如分析

上千张病理图片寻找细微的异常、搜索基因序列上稀有

的疾病关联，能够大幅提升精确性和特异性，同时也能

够省去大量的诊疗时间，为危重症患者争取抢救的机会；

又如在精准医疗过程中，人工智能能够帮助我们发现人

类无法感知的隐藏的复杂规律和非线性联系，如能够预

测某种药对携带特殊基因突变的患者的用药差异，或者

发现早期阿尔兹海默症的生物标记组合等等。

二、人工智能应用于医疗诊断与精准医疗的主要

难点

（一）医疗数据质量与标准化问题制约发展

由于异质性数据来自各种渠道，类型及数据质量的

差异给AI技术应用于医疗诊断和精准医疗带来了巨大的

挑战。不同机器收集的图像数据采集参数、重建方法不

同，使得不同图像很难比较。电子健康记录（EHR）系

统存储了大量的非结构化文字信息，如医生的手工记录、

疾病描述及用药情况等，这些文字信息表达方式各不相

同，没有标准可循，常存在漏记、错记、多记的情况，

对数据的完整性和准确性造成了严重影响。在基因组学

方面，由于测序设备、生物信息处理方式和变异标记定

义标准不同，多个中心的数据汇总和模型通用性面临的

问题更为复杂。更为重要的是，训练样本经常受到选择

偏倚的影响，例如人口种族成分、地理分布以及疾病的

子类型涵盖不足等，这种情况下可能导致算法对于一个

特定人群来说效果显著，但在另外一个临床环境下不起

任何作用。为此，应推动医疗数据向规范化、结构化方

向发展，构建规范化的数据管理机制，并且研制联邦学

习、差分隐私等安全计算方法，在充分保障患者隐私的

情况下，推动高质量、多源的医疗数据合法共享、合作

使用。

（二）算法可解释性不足影响临床信任与采纳

由于深度学习模型属于人工智能范畴，尤其是在医

学决策方面存在明显的“黑箱”现象，故其在现实医疗

单位的推广和落地存在着重重困难。因为医师才是最终

的决策者，他们需知晓该模型是如何做出判断、如何做

出决策的，才能对它提供的辅助诊疗结论有“信心”。例

如，在医学影像处理中，卷积神经网络可能会基于与疾

病无关的因素（如伪影、器械痕迹或解剖变异）做出决

定，这种决定方式的不透明性会使医师难以理解其原理。
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摘　要：人工智能技术正在深刻变革医疗诊断与精准医疗领域，通过深度学习和大数据分析显著提升疾病识别的准

确性和效率。该技术能够整合多源异构医疗数据，挖掘关键生物标志物，优化临床决策流程和个体化治疗方案。在

医学影像分析、多组学数据整合、电子健康记录挖掘和智能手术机器人等具体应用场景中，人工智能已展现出卓越

价值。然而，技术落地仍面临数据质量、算法可解释性和伦理合规等挑战。未来需要通过跨学科协作和技术创新，

推动人工智能与医疗实践的深度融合，最终实现诊疗范式的革新和医疗质量的整体提升。
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尽管人工智能（XAI）技术已被应用以提高模型的解读，

但目前其在真实的临床情景下是否有效、可及仍需要进

一步探讨。而且，倘若仅仅着眼于模型的精确性而忽视

了其决策原则是否具有临床逻辑，很容易造成误诊，增

加医疗纠纷。因此，未来构建一种融合人类智力、实现

人机协作的智能模式，将临床知识融入算法设计之中，

并通过严格的临床试验来验证其真实性和安全性，将会

是改善人工智能可靠性并被接受的关键。

三、人工智能在医疗诊断与精准医疗中的具体应用

场景

（一）医学影像智能分析实现疾病早期筛查与精准

分级

医学领域内，医学影像识别已经成为人工智能最为

稳定通用的应用之一，它不仅能在不同的图像类型（包

括X光片、CT、MRI、超声、病理切片数字化图像等）

中发挥出非常好的辅助诊断作用，还能够通过CNN与

Transformer等技术完成针对病变部位的自动识别、分割、

量化以及分类，有效提高诊断效率与精确度。

对于肺癌，腾讯觅影和推想医疗等AI能在低剂量

CT上检测毫米级别的微结节，其检测准确性超过人类

肉眼，并且能大大提高检出阳性率，减少误诊。对于神

经系统疾病，AI能通过测量结构MRI中的海马体积、皮

质厚度帮助早期诊断阿尔兹海默病。在多发性硬化疾

病的病例中，AI能明确显示白质病变并跟踪其发展过

程，提供客观的治疗反应评估依据。此外，借助影像组

学（Radiomics）和AI，我们能够利用图像采集的大量特

征（如纹理、小波、形态学等）建立分类肿瘤良恶性的

模型、预测基因类型（如胶质瘤是否IDH突变或肺癌是

否EGFR突变）及预后反应程度的模型。例如，斯坦福

的人工智能系统可在乳腺MRI中预测乳腺癌患者的病理

完全缓解（pCR）情况，有助于个体化治疗。AI还在眼

科OCT图像中鉴别出糖尿病视网膜病变、青光眼等多个

眼部病变，并已经获得FDA的批准用于临床。此类应用

不仅可以缓解医生的压力，而且还可以通过客观性、重

复性的智能化分析，减少主观性偏差，有利于影像诊断

由定性描述转变为定量精准判断。

（二）多组学数据智能整合推动个体化治疗方案制定

随着新一代测序技术的应用及众多多组学数据的产

生，人工智能已经成为一种重要的技术工具，用于分析

基因组学、转录组学、蛋白质组学和代谢组学等大规模

生物数据，推进精准医学的研究。目前，机器学习（如

随机森林和支持向量机）和深度学习（如深度神经网络

和图神经网络）等方法被广泛应用于生物标志物挖掘和

药物反应预测，以提高治疗效果。其中，IBM Watson for 

Oncology、Tempus和FoundationOne等AI系统利用自然语

言处理（NLP）和知识图谱技术，结合患者的基因突变

状况、临床病理特征和研究文献，向医师提供基于证据

的个体化治疗建议，包括针对性的药物选择、免疫治疗

获益预测以及临床试验建议等内容。

例如，MSK-IMPACT模型以468个基因Panel的突变

信息针对特定靶向药物进行患者预后分析，评估患者的

敏感程度，并帮助医生做出决策。在罕见病中，FDNA

等AI系统采用深度学习技术DeepGestalt，可以根据患

者人脸照片诊断患者是否存在罕见病，并给出基因检测

优先级别排序。又如，由哈佛大学开发的人工智能模型

可以高效地分析全部的外显子组信息，有效诊断出孟德

尔式疾病，解决了尚无法解释的变异（VUS）问题。除

了基因组，数字化双胞胎模型也可以结合其他类型信息

进行模拟，以预测疾病进展和干预的效果。例如，英国

HeartFlow公司利用心肌冠状动脉CTA和CFD（计算机流

体力学）方法构建心脏冠状动脉血液流动数值模型，无

需介入就可以准确判断功能性的缺血危险，以避免过多

侵犯性诊断。这展现了AI打破数据孤岛、全面整合多

维数据的非凡能力，正在推动医学走向真正的“一人一

策”精确诊疗。

（三）电子健康记录深度挖掘赋能疾病风险预测与早

期预警

虽然电子健康记录（EHR）系统包含了大量的医学

信息，包括诊断、检验结果、药物使用记录、图像报告、

门诊日志等，但因这些数据呈现非线性、强复杂性和空

间性特点，传统的分析技术无法高效利用这些信息。通

过诸如自然语言处理（NLP）、时间序列模型和知识图谱

等最新的人工智能技术，可以从EHR系统深层分析中产

生有效结果，在此基础上建立患者全方位的健康管理机

制，并针对疾病的风险分级、预警和慢病管理做出相关

决策。

在 对 医 院 内 部 紧 急 事 态 的 预 判 中， 谷 歌 的

DeepMindHealth和Epic的DeteriorationIndex这 类AI模 型

能够实时处理EHR上数据的变化，预测诸如脓毒症、急

性呼吸衰竭、心脏衰竭加重等情况，提供提前6~24h的

警报，从而为医疗干预提供宝贵的时间。斯坦福大学设

计的AI技术能结合心电图和EHR来预测心房颤动的可能
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性，以防止脑梗塞的发生。在慢性病管理领域，AI能够

持续监测患者的记录，找出血糖、血压或者哮喘控制不

到位的患者，并自动提供个性化的改善方案，比如提示

调整药量、改变生活方式。AI可以从小范围的EHR中挖

掘出新的疾病联系及其子种类。麻省理工学院的研究者

利用AI分类EHR数据后，将二型糖尿病细分为了into 5

个分子亚型，以便进行更有针对性的治疗；IBMWatson

通过挖掘EHR发现了自体免疫病和心血管病的潜在联

系，用于进一步研究同时患病的机理。同时，这些方法

的运用在提高临床判断的预测性和前瞻性的同时，以数

据为驱动力促进对疾病的探因及预防，进而实现对价值

医疗的支持。

（四）智能手术机器人提升外科手术精准度与安全性

手术机器人结合人工智能计算机视觉、力传感与精

密控制技术，正revolutionizing外科手术的方式，实现更

精准、更微创、更安全的介入治疗。达芬奇手术系统作

为代表，已广泛用于泌尿、妇科、胃肠等领域，而AI的

赋能使其如虎添翼。计算机视觉算法可实时分析术中内

窥镜视频流，自动识别关键解剖结构（如前列腺手术中

的神经血管束、胆囊切除术中的胆管）、标注肿瘤边界与

危险区域，并提供增强现实（AR）导航，大幅降低误伤

风险。

骨 科 领 域AI预 规 划 程 序（例 如Zimmer Biomet的

ROSA Knee）根据CT/MRI信息来准确测量出植入体的尺

码、方向和角度，以便更好地适配以及机械的对位；AI

手术辅助机器手（例如MAKO）可以实现亚毫秒级精确

的切割以及插入，提升了整个关节移除手术的效果。而

在神经外科领域，AI导向设备（例如Brainlab）通过不同

模式图像以及实时超声扫描可以精准找到肿瘤或者癫痫

病灶位置，而且能避免对正常脑部组织造成伤害；另外，

机器人系统还可以利用力反馈以及抖动滤波等技术提高

操控的稳定性，适用微小的手术（例如眼睛视网膜手术

和血管连接）；AI还可以根据手术的视频和生命参数的

数据来自动整理报告并且给出对患者的手术结果的评分，

另外它还会基于获得的结果去判断可能会发生的并发症

风险（例如感染和出血），并据此制定治疗策略。这种应

用不仅可以缩短学习曲线，减少手术引起的痛苦和恢复

时间，而且可以利用数据收集和反馈循环来改进外科手

术的质量，推动外科向数字化、智能化发展。

结语

AI的应用在疾病诊断以及精准治疗中展现了医学系

统的深度和转向，表现为以数据为基础的个体化。通过

数据的整合处理、优化决策和提高疗效准确性，AI可以

减轻医疗系统的压力，并改善患者恢复过程和生活质量。

然而，在AI实际的应用过程中还存在数据质量和算法不

公开、合法道德性等问题，这需要靠科技创新、政策制

定等方式共同解决。对于未来的发展，应注意跨学科交

流、科研合作，让医疗人员、开发者和病人共同参与产

品研发，确保产品解决实际临床问题，进行更多的国际

标准化建设和数据开放，以让AI被公正使用。
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